Rekomendacje Zespołu Roboczego Konsultanta Krajowego w dziedzinie kardiologii dotyczące opieki kardiologicznej nad chorymi z dystrofią mięśniową typu Duchenne'a i Beckera oraz prewencji kardiomiopatii u kobiet, nosicielek mutacji DMD/BMD (matek i sióstr chorych z dystrofinopatiami) by unknown
Kardiologia Polska 2007; 65: 2
Rekomendacje Zespołu Roboczego Konsultanta
Krajowego w dziedzinie kardiologii dotyczące opieki
kardiologicznej nad chorymi z dystrofią mięśniową typu
Duchenne’a i Beckera oraz prewencji kardiomiopatii
u kobiet, nosicielek mutacji DMD/BMD 
(matek i sióstr chorych z dystrofinopatiami) 
Władysław Sinkiewicz1, Jarosław Drożdż2, Jacek S. Dubiel3, Krzysztof J. Filipiak4, Piotr Rozentryt5, 
Michał Wierzchowiecki6, Grzegorz Opolski4 
1 Oddział Kardiologii z Zakładem Diagnostyki Kardiologicznej, Szpital Wojewódzki im. dr. J. Biziela, Bydgoszcz. Zakład Klinicznych
Podstaw Fizjoterapii, Collegium Medicum Uniwersytetu Mikołaja Kopernika, Toruń
2 II Katedra i Klinika Kardiologii, Uniwersytet Medyczny, Łódź
3 II Klinika Kardiologii, Collegium Medicum UJ, Kraków
4 I Katedra i Klinika Kardiologii, Akademia Medyczna, Warszawa
5 III Katedra i Klinika Kardiologii, Akademia Medyczna, Śląskie Centrum Chorób Serca, Zabrze
6 II Klinika Kardiologii, Akademia Medyczna, Poznań
Kardiol Pol 2007; 65: 223-228
Adres do korespondencji:
dr hab. n. med. Władysław Sinkiewicz, Oddział Kardiologii z Zakładem Diagnostyki Kardiologicznej, Zakład Klinicznych Podstaw
Fizjoterapii CM UMK, Szpital Wojewódzki im. dr. J. Biziela, ul. Ujejskiego 75, 85-168 Bydgoszcz, tel.: +48 52 365 56 53,
e-mail: wsinkiewicz@cm.umk.pl
Wprowadzenie
Pod koniec 2005 r. z inicjatywy Konsultanta Krajo-
wego w dziedzinie kardiologii prof. dr. hab. med. Grze-
gorza Opolskiego odbyło się spotkanie przedstawicie-
li 6 akademickich ośrodków kardiologicznych z całej
Polski, zajmujących się niewydolnością serca i ściśle
współpracujących z ośrodkami neurologicznymi,
z przedstawicielami kardiologów dziecięcych, neurolo-
gów i Polskiego Towarzystwa Chorób Nerwowo-Mię-
śniowych. Ze względu na to, że w Polsce dotychczas
nie został zorganizowany jednolity program prewencji
i leczenia kardiomiopatii towarzyszącej dystrofii mię-
śniowej typu Duchenne’a (DMD) i dystrofii mięśniowej
typu Beckera (BMD), a także dotyczący diagnostyki
i prewencji kardiomiopatii u kobiet nosicielek mutacji
DMD/BMD, spotkanie miało między innymi na celu
przygotowanie rekomendacji dotyczących opieki kar-
diologicznej nad chorymi z DMD/BMD w naszym kra-
ju. Z pewnością opis kardiomiopatii w przebiegu dys-
trofinopatii nie wyczerpuje całego spektrum zagad-
nień dotyczących powikłań kardiologicznych w grupie
pacjentów z postępującymi chorobami mięśni.
W przyszłości podobne opracowania powinny doty-
czyć problemów opieki kardiologicznej nad pacjentami
z dystrofią mięśniową typu Emery’ego-Dreifussa, czy
też szerzej nad chorymi ze schorzeniami na podłożu
laminopatii.
Uwzględniając rekomendacje wydane przez
American Academy of Pediatrics (Cardiovascular Health
Supervision for Individuals Affected by Duchenne or
Becker Muscular Dystrophy. Section on Cardiology and
Cardiac Surgery) opublikowane w Pediatrics w 2005 r.
W Polsce/In Poland
Niniejszy tekst rekomendacji Zespołu Roboczego Konsultanta Krajowego w dziedzinie kardiologii uzyskał akceptację Zarządu Sekcji Niewy-
dolności Serca Polskiego Towarzystwa Kardiologicznego.
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[1], jak również inne bieżące publikacje, grupa robocza
przedstawicieli 6 ośrodków kardiologicznych w Polsce
utworzona przez Konsultanta Krajowego w dziedzinie
kardiologii proponuje następujące rekomendacje
dostosowane do polskich uwarunkowań. 
Problemy diagnostyki kardiologicznej
i postępowania leczniczego u chorych
z dystrofią mięśniową DMD/BMD
Dystrofia mięśniowa Duchenne’a jest chorobą o pod-
łożu genetycznym dotyczącą 1 na 3000 osób płci męskiej.
Dystrofia mięśniowa Beckera występuje rzadziej, bo doty-
czy 1 na 30 tys. osób płci męskiej [2]. DMD przeważnie
rozpoznawana jest pomiędzy 2. a 7. rokiem życia i charak-
teryzuje się postępującym osłabieniem mięśni szkieleto-
wych, wynikającym z przerostu, zaniku i postępującego
włóknienia miocytów z utratą zdolności do wykonywania
wysiłku pomiędzy 7. a 13. rokiem życia. Choroba serca za-
równo u chorych z DMD, jak i BMD ma postać kardiomio-
patii rozstrzeniowej i/lub towarzyszących zaburzeń rytmu
serca [3, 4]. W wieku 6 lat u 26% pacjentów stwierdza się
nieprawidłowości elektrokardiograficzne, a w 13. roku ży-
cia u 25% chorych występują cechy dysfunkcji skurczo-
wej [5]. W przypadku BMD zdarza się, że rozwój kardio-
miopatii poprzedza wystąpienie objawów choroby pod-
stawowej związanych z dysfunkcją mięśni szkieletowych.
W tej postaci dystrofii mięśniowej kardiomiopatia roz-
strzeniowa ma również zazwyczaj łagodniejszy przebieg.
Zgon w następstwie niewydolności oddechowej lub
krążeniowej następuje na ogół w 2. lub 3. dekadzie ży-
cia u osób z DMD i w 4. lub 5. dekadzie życia u chorych
z BMD [3, 4]. Przez ostatnie 20 lat nastąpił znaczący po-
stęp techniczny w zakresie opieki oddechowej nad cho-
rymi, w konsekwencji wzrosła relatywnie liczba zgo-
nów z powodu kardiomiopatii rozstrzeniowej. W chwili
obecnej waha się ona w granicach 10–40% chorych
z DMD [6, 7] i wykazuje stałą tendencję wzrostową. 
Rozpoznanie
Objawy kliniczne kardiomiopatii rozstrzeniowej
w przebiegu DMD i BMD obejmują cechy niewydolności
serca. W większości przypadków typowymi objawami
są duszność wysiłkowa i zmniejszenie sprawności fi-
zycznej z towarzyszącym osłabieniem. Charaktery-
styczny jest skryty początek oraz powolna, postępująca
progresja objawów klinicznych. Wczesne rozpoznanie
choroby serca utrudnia brak aktywności fizycznej cho-
rych z DMD i BMD spowodowany schorzeniem i niety-
powe objawy choroby, która często manifestuje się
zmęczeniem, spadkiem wagi ciała, wymiotami czy za-
burzeniami snu [8]. Rozpoznanie zaawansowanej nie-
wydolności serca zwykle nie sprawia trudności, gdyż
obejmuje typowe objawy dla niewydolności lewokomo-
rowej – duszność o typie ortopnoe oraz napadową
duszność nocną, osłuchowe cechy zastoju nad polami
płucnymi, a następnie prawokomorowej – przepełnie-
nie żył szyjnych, obrzęki obwodowe, powiększenie wą-
troby i śledziony, przesięki w jamach ciała. Sylwetka
serca w badaniu klinicznym jest powiększona, a uderze-
nie koniuszkowe przemieszczone w lewo i w dół. 
Brakuje czułych i specyficznych laboratoryjnych te-
stów diagnostycznych pozwalających wcześnie rozpo-
znać chorobę mięśnia sercowego. Obecne bywają cechy
przewodnienia, łagodnej niewydolności nerek oraz nie-
znaczny wzrost aktywności enzymów wątrobowych. Po-
mocne może się okazać oznaczenie osoczowego stęże-
nia peptydu natriuretycznego typu B (BNP), które zwykle
bywa podwyższone. Może mieć ono znaczenie w identy-
fikacji chorych w różnych fazach rozwoju niewydolności
serca oraz w różnicowaniu z innymi, pozasercowymi
przyczynami duszności. Dodatkowo, stężenie BNP ma
znaczenie prognostyczne, a cechą szczególnie nieko-
rzystną rokowniczo jest brak spadku BNP po wdrożeniu
leczenia farmakologicznego. Podobne znaczenie ma pod-
wyższone stężenie troponiny T i I, co świadczy o postę-
pującym uszkodzeniu mięśnia sercowego. 
Kluczowe znaczenie dla rozpoznania kardiomiopatii
ma wykazanie powiększenia jamy lewej komory z upośle-
dzeniem globalnej kurczliwości. Echokardiografia dwuwy-
miarowa, która pozostaje podstawowym badaniem w roz-
poznawaniu kardiomiopatii, bywa ograniczona u chorych
z dystrofinopatiami przez współistniejącą skoliozę i inne
deformacje klatki piersiowej. Niemniej pozostaje ona naj-
bardziej dostępną i najtańszą metodą identyfikacji oraz
ilościowej oceny stopnia dysfunkcji lewej i prawej komory
serca, jak też towarzyszących zazwyczaj niedomykalności
zastawki mitralnej i trójdzielnej. Doskonale nadaje się
również do badań seryjnych, choć porównywanie wyni-
ków badania echokardiograficznego i wnioskowanie co
do progresji lub regresji choroby wymaga sporego do-
świadczenia. Dodatkowo, badaniem echokardiograficz-
nym można wykryć inne przyczyny niewydolności serca,
m.in. wady zastawkowe bądź wrodzone, płyn w worku
osierdziowym. Szczególne znaczenie ma różnicowanie tła
zaburzeń kurczliwości mięśnia sercowego, zwłaszcza
z przypadkami o etiologii niedokrwiennej. Problem ten do-
tyczy starszych pacjentów z BMD, u których wykrywa się
cechy kadiomiopatii rozstrzeniowej w 4. i 5. dekadzie życia.
Kryteria rozpoznania kardiomiopatii rozstrzeniowej
towarzyszącej DMD/BMD podsumowano w Tabeli I. 
Ocena rokownicza 
Często zaburzenia rytmu serca mają wpływ
na śmiertelność zarówno u chorych z DMD, jak i z BMD
[5]. Patologiczne zmiany w zakresie EKG obserwuje się
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u 26% chorych do 6. roku życia, nawet już we wczesnym
okresie choroby [8], najczęściej jako wysoki załamek R
w V1, patologiczny załamek q w odprowadzeniach I, aVL,
aVF, V6 lub II, III [9]. W publikacjach zwraca się zwłasz-
cza uwagę na zaburzenia funkcji układu autonomiczne-
go w postaci spoczynkowej tachykardii zatokowej i ob-
niżonej zmienności rytmu (HRV) [10, 11]. Pewne nadzie-
je, zwłaszcza we wczesnym wykrywaniu bezobjawowej
dysfunkcji lewej komory i prognozowaniu rozwoju cho-
roby, wiąże się z nowszymi technikami echokardiogra-
ficznymi, jak ocena prędkości mięśnia (ang. tissue Dop-
pler echocardiography), ocena odkształcania i szybkości
odkształcania miokardium (ang. strain oraz strain rate)
oraz analiza przemieszczania mięśnia (ang. speckle 
tracking) [12]. Coraz więcej danych wskazuje na dużą
wartość diagnostyczną, a także rokowniczą osoczowych
stężeń peptydów natriuretycznych (w tym BNP i ANP),
w grupie pacjentów pediatrycznych z DMD [13].
Leczenie 
Jak dotychczas, leczenie dysfunkcji mięśnia serco-
wego opierało się na ogólnie przyjętych standardach
leczniczych, najczęściej stosowaniu inhibitorów kon-
wertazy angiotensyny II (ACE), β-adrenolityków i leków
moczopędnych. W opublikowanej w 2005 r. pracy Du-
boca i wsp. perindopril podawany przez 5 lat okazał się
skuteczny w redukcji ryzyka rozwoju dysfunkcji skur-
czowej w grupie dzieci w wieku między 9,5 a 13 lat i był
dobrze tolerowany w dawce 2 i 4 mg [14]. Uwzględnia-
jąc ochronny wpływ inhibitorów ACE na rozwój choro-
by, zaleca się stosowanie tej grupy leków we wczesnym
okresie zajęcia serca przez proces chorobowy [10]. Na-
leży indywidualnie rozważyć i skonsultować z kardiolo-
giem dziecięcym prewencyjne włączenie inhibitora ACE
jako leku zapobiegającego i opóźniającego rozwój nie-
wydolności serca u każdej z osób z DMD/BMD.
Zwyczajowe stosowanie steroidów u tych chorych,
poza potencjalną stabilizacją funkcji mięśnia sercowe-
go, niesie ze sobą ryzyko rozwoju powikłań sercowo-
-naczyniowych, jak otyłość, nadciśnienie i przerost mię-
śnia sercowego [15].
Dużym obciążeniem układu sercowo-naczyniowe-
go chorych z DMD/BMD są zabiegi operacyjne, zwłasz-
cza w ogólnym znieczuleniu. Podkreśla się wpływ chlor-
ku sukcynylocholiny na wywoływanie hiperkalemii oraz
rolę wziewnych anestetyków w prowokowaniu zagra-
żających życiu stanów hipermetabolicznych, ze złośliwą
hipertermią włącznie [16]. 
Chorzy z zaawansowaną DMD/BMD są również za-
grożeni powikłaniami zakrzepowo-zatorowymi będący-
mi skutkiem zmian degeneracyjnych w mięśniach.
W zaawansowanym stadium choroby rozważa się włą-
czanie leczenia przeciwzakrzepowego, aczkolwiek nie
ma na razie danych opartych na dowodach naukowych
wskazujących na korzyści z takiego leczenia [2].
Zwiększone ryzyko rozwoju kardiomiopatii mają
również kobiety nosicielki DMD/BMD. Okres ujawnie-
nia objawów choroby nie jest dokładnie określony. Mo-
że ona przebiegać różnie – od bezobjawowej dysfunkcji
mięśnia sercowego, do ciężkiej niewydolności serca,
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Lp. Kryteria
1. Potwierdzenie istotnej dysfunkcji skurczowej, zazwyczaj związanej z powiększeniem wymiarów jam serca, obiektywną 
i powtarzalną metodą diagnostyczną. 
2. Przyjmuje się, że dysfunkcja jamy LV wykazana w badaniu echokardiograficznym, w przypadku której możemy mówić 
o kardiomiopatii rozstrzeniowej, to:
a) dla pomiarów szerokości w projekcji przymostkowej wymiary: końcowoskurczowy i końcoworozkurczowy LV >22 i >27 mm/m2
powierzchni ciała, odpowiednio;
b) dla szacowanych objętości LV mierzonych z pola powierzchni w projekcji koniuszkowej: objętość końcowoskurczowa 
i końcoworozkurczowa LV >68 i >82 ml/m2 powierzchni ciała, odpowiednio;
c) frakcja skracania wymiaru poprzecznego LV <25%;
d) LVEF ≤45%.
3. Inne techniki obrazowe, rezonans magnetyczny i tomografia komputerowa, pozwalają także na identyfikację poszerzenia jamy LV 
z upośledzeniem globalnej kurczliwości. Przewaga najnowszych metod wielorzędowej tomografii komputerowej oraz rezonansu
magnetycznego wyraża się możliwością obrazowania u pacjentów ze złym oknem echokardiograficznym, co dotyczy zwłaszcza
pacjentów z DMD, u których często stwierdza się istotne deformacje klatki piersiowej.
4. Rekonstrukcje trójwymiarowe obrazów echokardiograficznych, a szczególnie ostatnio wprowadzona echokardiografia
trójwymiarowa czasu rzeczywistego, pozwalają na dokładną ocenę objętości LV i RV, ich skurczowej czynności regionalnej 
i globalnej oraz analizę czasową skurczu i rozkurczu mięśnia w poszczególnych segmentach. Pewne nadzieje, zwłaszcza 
we wczesnym wykrywaniu bezobjawowej dysfunkcji LV i prognozowaniu rozwoju choroby, wiąże się z technikami echokardiografii
tkankowej.
Tabela I. Kryteria rozpoznania kardiomiopatii rozstrzeniowej towarzyszącej DMD/BMD
LV – lewa komora, RV – prawa komora, LVEF – frakcja wyrzutowa lewej komory, DMD – dystrofia mięśniowa typu Duchenne’a, BMD – dystrofia
mięśniowa typu Beckera
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z koniecznością transplantacji serca włącznie. Kobiety
te wymagają systematycznego, okresowego badania
kardiologicznego [17]. To zagadnienie omówiono
w osobnym podrozdziale.
Wytyczne dotyczące leczenia niewydolności serca
w przebiegu kardiomiopatii towarzyszącej DMD/BMD
podsumowano w Tabeli II. Należy podkreślić, że w przy-
padku kardiomiopatii rozstrzeniowej w przebiegu dys-
trofinopatii dysfunkcja mięśnia sercowego ma charak-
ter nieodwracalny i postępujący, a leczenie może jedy-
nie poprawić jakość życia i odsunąć w czasie zejście.
Wytyczne dotyczące opieki
kardiologicznej w grupie chorych
z DMD/BMD powyżej 18. roku życia
1. Pacjent z DMD/BMD może być skierowany do jedne-
go z 6 ośrodków regionalnych w Polsce. Aktualna li-
sta ośrodków regionalnych wraz z nazwiskami osób
koordynujących, adresami, telefonami i godzinami
przyjęć w przyklinicznych poradniach kardiologicz-
nych znajduje się na stronie internetowej Polskiego
Towarzystwa Chorób Nerwowo-Mięśniowych
(www.idn.org.pl/tzchm) oraz stronie Konsultanta Kra-
jowego w dziedzinie kardiologii (www.am-
waw.edu.pl/kkk), w niniejszym dokumencie zawarta
jest w Tabeli III. 
2. Pacjent z DMD/BMD po 18. roku życia powinien być
konsultowany kardiologicznie przynajmniej raz w ro-
ku, jeżeli nie występują objawy sercowe. Konsultacja
kardiologiczna powinna obejmować badanie klinicz-
ne, badanie EKG i echokardiograficzne, uwzględniają-
ce w przypadkach dużych deformacji klatki piersiowej
również nowe, nieechokardiograficzne techniki dia-
gnostyczne (badanie metodą wielorzędowej tomo-
grafii komputerowej i rezonansu magnetycznego). 
3. Dokładną diagnostyką należy objąć zaburzenia ryt-
mu, często występujące w tej chorobie i mające du-
ży wpływ na śmiertelność. U osób z objawami niewy-
dolności serca należy przynajmniej raz do roku prze-
prowadzać badanie EKG holterowskie.
4. W ramach oceny rokowniczej należy poszerzyć dia-
gnostykę kardiologiczną o ocenę parametrów bio-
chemicznych, w tym osoczowych stężeń peptydów
natriuretycznych typu B (BNP lub NT-proBNP).
5. Ocena kardiologiczna powinna obejmować również
ewentualne powikłania ogólne i sercowe stosowanej
u tych chorych steroidoterapii, zwłaszcza otyłość,
nadciśnienie tętnicze i przerost mięśnia sercowego.
U chorych z otyłością należy zoptymalizować nawyki
żywieniowe.
6. Niewydolność serca w przebiegu dysfunkcji skurczo-
wej mięśnia sercowego powinna być leczona zgod-
nie z wytycznymi postępowania w przewlekłej nie-
wydolności serca [18] (Tabela II). Uwzględniając opi-
sywany ochronny wpływ inhibitorów ACE, zaleca się
stosowanie tej grupy leków już we wczesnym okre-
sie zajęcia serca przez proces chorobowy, nawet
u pacjentów bezobjawowych. Inhibitory ACE pozo-
stają jedyną grupą leków o udowodnionym wpływie
na opóźnianie ryzyka rozwoju niewydolności serca.
7. Diagnostyka kardiologiczna powinna być poszerzona
o okresową konsultację pulmonologiczną w celu oce-
ny wydolności oddechowej i możliwości spowolnie-
nia jej rozwoju u pacjentów z DMD.
8. Pełną diagnostyką kardiologiczną należy objąć cho-
rych przed dużymi zabiegami operacyjnymi. Ryzyko
zabiegu należy dokładnie omówić z chorym i rodziną.
U pacjentów z objawową dysfunkcją skurczową
wskazane jest rozważenie przed zabiegiem badania
obciążeniowego z dobutaminą. Należy prowadzić do-
kładne monitorowanie kardiologiczne w czasie za-
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Lp. Leczenie
1. Typowe leczenie farmakologiczne niewydolności serca z zastosowaniem leków o udowodnionej skuteczności: inhibitorów ACE, 
β-adrenolityków u wszystkich chorych, a także antagonistów aldosteronu i antagonistów receptorów dla angiotensyny 
u wybranych pacjentów. Stosowanie leków moczopędnych u pacjentów z cechami retencji płynów, a także digoksyny w celu 
zmniejszenia nasilenia objawów, zwłaszcza u chorych z towarzyszącym migotaniem przedsionków. Rozważenie zastosowania 
leków przeciwzakrzepowych u wybranych chorych z ciężką dysfunkcją skurczową LV.
2. Implantacja kardiowertera-defibrylatora (ICD) w prewencji wtórnej oraz rozważenie zastosowania ICD w prewencji pierwotnej 
nagłego zgonu sercowego u pacjentów ze skrajnie upośledzoną funkcją skurczową LV.
3. Rozważenie zastosowania stymulacji resynchronizujacej (CRT) w celu zmniejszenia objawów i przedłużenia życia chorych 
z istotną rozstrzenią, dysfunkcją skurczową i towarzyszącymi cechami asynchronii skurczowej.
4. W skrajnych przypadkach objawowych chorych, po wyczerpaniu możliwości leczenia farmakologicznego i zabiegowego, 
rozważenie konsultacji w ośrodku transplantacji serca.
5. Postępowanie niefarmakologiczne. Porady i zalecenia ogólne.
Tabela II. Leczenie niewydolności serca w przebiegu kardiomiopatii towarzyszącej DMD/BMD
LV – lewa komora, DMD – dystrofia mięśniowa typu Duchenne’a, BMD – dystrofia mięśniowa typu Beckera
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biegu. Przy stosowaniu znieczulenia operacyjnego
nie powinno się stosować sukcynylocholiny i wziew-
nych środków znieczulających, potencjalnie groź-
nych dla chorych z DMD/BMD.
9. Należy zaproponować ambulatoryjną diagnostykę
kardiologiczną członkom rodziny chorego: rodzonym
braciom (potencjalnie chorym), a także matkom i ro-
dzonym siostrom (potencjalnym nosicielkom).
10. Konieczna jest edukacja chorego i opiekuna
w trakcie przebiegu choroby, poradnictwo dotyczą-
ce diety (niskosodowa, ewentualne ograniczenie
płynów), unikania czynników ryzyka, konieczności
szczepień. Należy zapoznać chorego z możliwościa-
mi samokontroli oraz rozpoznawania objawów po-
gorszenia wymagających pilnego skontaktowania
się z lekarzem.
Wytyczne dotyczące opieki
kardiologicznej w grupie nosicielek
DMD/BMD
1. Pierwsza konsultacja kardiologiczna powinna się od-
być we wczesnej młodości lub wcześniej, jeżeli są
obecne objawy sercowe. 
2. Należy poinformować nosicielki (matki i rodzone sio-
stry chorych mężczyzn z dystrofinopatiami) o ryzyku
rozwoju kardiomiopatii oraz mogących wystąpić ob-
jawach niewydolności serca. 
3. Kontrolne badania diagnostyczne nosicielek, obej-
mujące badanie kliniczne, EKG i badanie echokar-
diograficzne, powinny się odbywać przynajmniej
co 5 lat, poczynając od wieku 25 lat. 
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